患者，男，50岁。以感染、血尿起病，2016年2月确诊为急性髓系白血病（AML）-M~2~。2016年2月22日血常规：WBC 146.69×10^9^/L，淋巴细胞0.12，中性粒细胞0.16，单核细胞0.04，异常细胞0.40，中性幼稚粒细胞0.20，中性杆状核粒细胞0.04，HGB 111 g/L，红细胞压积0.329，红细胞平均体积97.7 fl，红细胞平均血红蛋白33.0 pg，红细胞平均血红蛋白浓度337 g/L，PLT 51×10^9^/L。肝肾功能：ALT 24 U/L，AST 17 U/L，LDH 719 U/L，β~2~微球蛋白2.93 mg/L，直接胆红素1.6 µmol/L，间接胆红素3.2 µmol/L，肌酐99 µmol/L。无高血压、肝炎、糖尿病等合并症，ECOG评分1分。骨髓象：有核细胞增生极度活跃，粒系增生极度活跃，原始细胞占0.395，早幼粒细胞占0.400，晚幼及成熟粒细胞比例明显减低，红系增生重度受抑，占0.010，全片见巨核细胞32个，外周血白血病细胞占0.79，提示：AML-M~2~。染色体核型：46, XY, t（7;11）\[3\]/47, XY, idem,+Y\[17\]；FISH：Y（R）/X（G）探针，90.7%的细胞可见2红1绿信号，9.3%细胞可见1红1绿信号，结合核型分析，提示Y染色体扩增。骨髓异常细胞免疫表型：异常细胞群约占有核细胞的42.5%，表达CD34、CD117、CD33、CD123、CD11c、CD38、CD13；不表达HLA-DR、CD10、MPO、CD19、CD7、cCD79a、cCD3、CD64、CD4、CD14、CD15、CD2、CD56、CD11b、CD16。分子生物学检测：NUP98-HOXA9融合基因阳性（67.83%）伴FLT3-ITD突变。

2016年2月29日予DA方案（柔红霉素110 mg第1\~3天；阿糖胞苷200 mg第1\~7天）方案化疗。1个疗程后复查骨髓未缓解（原始细胞占0.365）。2016年4月13日予FLAG方案（氟达拉滨30 mg/m^2^，第1\~5天；阿糖胞苷1 g/m^2^每12 h 1次，第1\~5天；G-CSF 300 µg，第0\~5天）1个疗程后达完全缓解（CR）。2016年6月20日再予FLAG方案巩固治疗1个疗程，化疗期间并发严重肛周感染及血流感染，抗感染治疗后好转。与其女儿（20岁）配型HLA 9/10相合（A等位基因一个位点不合），血型为B→O。2016年8月15日予BU/CY方案（白消安48 mg，−7\~−4 d；环磷酰胺3.7 g，−3\~−2 d）预处理，2016年8月22日行异基因外周血干细胞移植，输注单个核细胞9.34×10^8^/kg，CD34^+^细胞3.7×10^6^/kg。术后常规予环孢素A（CsA）+霉酚酸酯（MMF）+短程甲氨蝶呤预防移植物抗宿主病（GVHD），预防肝静脉闭塞病（VOD）、感染、刺激造血、营养支持等治疗。+15 d骨髓象：有核细胞增生明显活跃；粒系增生明显活跃，占0.875，原始细胞及各阶段幼稚粒细胞比例均增高，成熟细胞比例相对减少；红系增生重度减低，仅占0.020；淋巴细胞比例减低，占0.040，形态正常；全片见巨核细胞45个，均为过渡阶段及幼稚细胞，血小板少见；外周血中性粒细胞及单核细胞比例增高，可见幼稚粒细胞，提示：粒系增生明显活跃，红系减低，巨核系成熟曲线左移。骨髓供者型单核苷酸多态性（SNP）为97.19%，血型抗体效价：IgM-抗A为128，IgM-抗B为64，IgG-抗A为256，IgG-抗B为512。+16 d患者粒系、巨核系恢复，植入成功。+28 d其左侧手背出现暗红色窦样突起，皮肤科会诊考虑"Sweet综合征"，合并肺部感染，先后予伏立康唑、替加环素、泊沙康唑抗感染后好转。

移植后红系持续低生，HGB波动于60\~69 g/L。+30 d骨髓象：有核细胞增生活跃；粒系增生明显活跃，占0.850，中、晚幼粒细胞比例增高，嗜酸粒细胞比例增高，占0.080；红系增生重度减低，仅占0.005；淋巴细胞占0.065，形态大致正常；全片见巨核细胞82个，以过渡细胞为主，血小板散在。血常规：中性粒细比例偏低，单核细胞比例增高，占0.30。SNP 99.93%；血型抗体效价：IgM-抗A为128，IgM-抗B为128，IgG-抗A为512，IgG-抗B为512，诊断移植后纯红细胞再生障碍，未予特殊处理。+60 d合并巨细胞病毒（CMV）血症，予膦甲酸钠抗病毒后病毒转阴；+71 d合并出血性膀胱炎，予抗病毒、水化碱化尿液后好转。现移植后近7个月，一般情况可，无GVHD相关并发症。+135 d起，血红蛋白逐步恢复至85 g/L以上。2017年3月27日血常规：WBC 6.37×10^9^/L，淋巴细胞占0.584，单核细胞占0.069，中性粒细胞占0.328，HGB 99 g/L，PLT 126×10^9^/L。NUP98-HOXA融合基因持续阴性，+180 d内流式细胞术检测微小残留病维持在0.018%左右、供者型SNP持续大于99%。
